
DISCLAIMER 

The information about metabolic diseases and any other information is 

intended for educational   purposes only.  It should not be used for     

diagnostic or treatment purposes. For more detailed  information on   

particular diseases, contact your GP or Paediatrician. 

تحولی بیماریوں سے متعلقہ معلومات اور کوئی بھی دیگر معلومات صرف تعلیمی مقاصد کے لئئئے 

ہے۔ اس کا استعمال تشخیصی یا علاج کے مقاصد کے لئئئے یئ ئیئں کئیئا ہئایئا صئاہئئئے۔ مئخئصئو  

بیماریوں سے متعلق مزید معلومات کے لئے اپیے ہی پی یا معالہۂ اطفال کئے مئاہئر سئے رابئطئہ 

 کریں۔

 

All information provided by Climb is copyrighted and may not be        

reproduced, published, transmitted or distributed in any manner without 

the prior express, written consent of Climb, although you may download 

the information contained in the Climb website for your own,              

non-commercial  use. 

کی طرف سے فراہم کی ہایے والی تمام معلومات کا حق اشئاعئت مئحئفئو  ہئے  (Climb)کلائمب 

اور اسے کلائمب کی لف ی، تحریری رضامیدی کے بغیر کسئی بئھئی صئورت مئیئں دوبئار  پئیئ ، 

شائع، میتقل یا تقسیم ی یں کیا ہاسکتا ہے، تاہم آپ اپیے، غیر تہارتی استعمال کے لئے کلائمب کئی 

 ویب سائٹ میں شامل معلومات کو ڈاؤن لوڈ کرسکتے ہیں۔

 

Climb accepts no responsibility for any errors or omissions nor does 

Climb accept any liability of any kind for the content of any information 

contained in the leaflets, DVDs or other media or any use that you may 

make of it. 

کلائمب کسی غلطی یا ترکہ کے لئے کوئی ذمہ داری ی یں قبول کرتا ہے، یہ ہی کلائمب کتئابئصئوں، 

ڈی وی ڈی یا دیگر ذرائع ابلاغ میں شامل کسی معلومات کے مواد یا آپ کئے ذریئعئہ کئئئے ہئایئے 

 والے اس کے کسی استعمال کے لئے کسی قسم کی ذمہ داری قبول کرتا ہے۔

 

Climb is the working name of Children Living with Inherited Metabolic 

Diseases – a registered charity. 

کلائمب صلڈرن لیویگ ودھ ای یریٹیڈ میٹابولک ڈیزیز )موروثی تحولی بیماریوں کا حامئل ہئویئے کئی 

ہئو ایئک رہسئٹئرڈ رفئاہئی ادار    –صورت میں زیدگی گزاریے والے بصے( کا کاروباری یام ہئے 

 ہے۔
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Porphyria 

These are a group of eight disorders where there is an excessive 

accumulation of porphyrins. These are chemical compounds that 

are usually converted by a series of 8 processes involving       

different enzymes into heme. This is important in all cells,        

particularly in the liver and bone marrow where it is used to make  

haemoglobin which is the red pigment of cells. The name        

Porphyria comes from Porphos which is Greek for “purple”, this 

describes the colour of the porphyrins that have been produced. 

In this disorder there is a deficiency in one of the enzymes, which 

prevents the conversion into heme and leads to a build up in        

porphyrins in the body.   

 

کا ب ت اہماع ہوتا ہے۔ یہ  porphyrinsیہ آٹھ خللوں کا ایک گروپ ہیں ہن میں 

اعمال کے ایک سلسلہ کے ذریعہ  8کیمیائی اہزاء ہوتے ہیں ہو عام طور پر ایسے 

کے ایدر مختلف خامرے شامل ہوتے ہیں۔ یہ تمام خلیات  hemeمیتقل ہوتے ہیں ہن میں 

 haemoglobinبالخصو  ہگر اور ہڈی کے گودے میں اہم ہوتا ہے ہس میں یہ 

یام  Porphyriaبیایے کے لئے استعمال ہوتا ہے ہو خون کی خلیات کا سرخ ماد  ہے۔ 

Porphos   سے پڑا ہے ہو "ارغوایی ریگ" کے لئے استعمال کیا ہایے والا یویایی لف

کے اس ریگ کو بیان کرتا ہے ہو حاصل ہوا ہے۔ اس خلل میں  porphyrinsہے، یہ 

میں تبدیلی کو روکتی ہے اور ہسم  hemeایک خامر  کے ایدر ایک کمی ہوتی ہے، ہو 

 میں ایک ہماوڑے کا سبب بیتی ہے۔ porphyrinsکے ایدر 

 

 

The seven types are known as: 

 سات قسمیں درج ذیل یاموں سے ہایی ہاتی ہیں:

 ALA-D Porphyria 

 Acutre Intermittent Porphyria 

 Congenital Erthropoietic Porphyria 

 Hereditary Coprophyria 

to use with Acute    Porphyria. Infections should be treated early 

and family members should be tested for the condition. An acute 

attack almost always requires hospital admission so treatment 

can be given to relieve symptoms. A medication called Haem   

Arginate, also known as Normosang may be given every day for 

4 days while in    hospital.  

 

کا علاج شدید حملوں کی روک تھام پر موقوف ہے۔ قبل از وقت پی   Porphyriaاکیوٹ 

آیے والے عیاصر سے پرہیز اہم ہے۔ اس بات کو یقییی بیایے کے لئے ایک "محفو  یشہ 

میں استعمال کے لئے دوائیں  Porphyriaآور اشیاء کی ف رست" دستیاب ہے کہ اکیوٹ 

محفو  سمہھی ہائیں۔ ایفیکشن کا علاج ہلد کیا ہایا صاہئے اور اس عارضہ کا پتہ لگایے 

کے لئے گھرایے کے افراد کی ہایچ کی ہایی صاہئے۔ ایک شدید حملہ کی صورت میں 

تقریبا ہمیشہ اسپتال میں بھرتی ہویے کی ضرورت ہوتی ہے تاکہ علامات کو پرسکون 

یام  Haem Arginateکریے کے لئے علاج کیا ہاسکے۔ اسپتال میں رہیے کے دوران 

دیوں تک ہر روز دی  4کے یام سے ہایی ہاتی ہے،  Normosangکی ایک دوا، ہو 

 ہاسکتی ہے۔

 

Treatment of the Cutaneous Porphyrias is based on preventing 

symptoms and avoidance of sunlight. Those affected should 

make sure skin is not exposed to sunlight. A special sun cream is 

available known as Dundee Sunscreen. A specialist, preferably a 

dermatologist, should be consulted on a yearly basis to test for 

anaemia and a liver check both of which can be complications of 

this disorder. The test for this can be done through a blood test.  

 

Cutaneous Porphyrias  کا علاج علامات کی روک تھام اور سورج کی روشیی

سے بصاؤ پر مبیی ہے۔ اس سے متاثر لوگوں کو اس بات کی یقین دہایی کرایی صاہئے کہ 

ہلد سورج کی روشیی میں یہ آئے۔ دھوپ سے متعلقہ ایک خا  کریم دستیاب ہے ہسے 

Dundee Sunscreen  کے یام سے ہایا ہاتا ہے۔ قلت دم اور ہگر کی ہایچ، ہن

میں سے دویوں اس عارضہ کی پیصیدگیاں ہوسکتی ہیں، کے لئے سالایہ بییاد پر کسی 

ماہر، ترہیحی طور پر کسی ماہر امراض ہلد، سے رہوع کیا ہایا صاہئے۔ اس کی ہایچ 

 خون کی ایک ہایچ کے ذریعہ کی ہاسکتی ہے۔

 



ہے  porphyriaسب سے زیاد  عام  Cutanea Tarda Porphyriaسبب بیتی ہے۔ 

اور عام طور پر صرف بالغان کو متاثر کرتا ہے۔ اس عارضہ کے لئے مؤثر علاج پائے 

ب ت شاذ ہے اور عام  Congenital Erythropoietic Porphyria CEPہاتے ہیں۔ 

طور پر شیر خوار اور بڑے بصوں کو متاثر کرتا ہے۔ یہ عام طور پر کسی ایک ایسے 

سے تعلق رکھتا  Porphyriaخا  سیٹر میں خصوصی یگ داشت کا تقاضا کرتا ہے ہو 

 Hereditary Coproporphyriaہو )یوکے میں یہ لیدن اور کارڈف میں واقع ہیں(۔ 

دویوں خا  طور پر بالغان کو متاثر کرتے ہیں اور ان  Variegate Porphyriaاور 

 Porphyriaکی کصھ علامات ہیں ہن میں ہلد پر آبلہ اور تکلیف کا پایا ہایا شامل ہے۔ 

Erythropietic  ایک آٹوسومل ریسیسیو طریقہ سے موروثی طور پر میتقل ہوتا ہے اور

عام طور پر شیر خوار اور بڑے بصوں کو متاثر کرتا ہے۔ درد سورج کی روشیی میں 

میٹ کے ایدر شروع ہوتا ہے۔ بصہ کی عمر اور اس حقیقت کی وہہ  20-10آیے کے 

سے کہ یہ علامات اکثر اس وقت رویما ہوتی ہیں ہب بصہ پ لی مرتبہ سورج کی روشیی 

میں آتا ہے اس عارضہ کی پ لی یشاییاں بصہ کا رویا اور بے صین ہویا ہیں۔ ہلد کی 

 تکلیف میں ٹھیڈے پایی اور ٹھیڈے کمپریشر سے آرام ملتا ہے۔

   

 

If a person is unwell, Porphyria can be tested for through urine 

and blood tests. The faeces may also be tested to determine the 

type. If family members are being tested and the type is known 

this can usually be done through a gene test and a referral to a 

genetic specialist who will offer more advice on the test. 

 

اگر کسی شخ  کی طبعیت یاساز ہے تو پیشاب اور خون کی ہایچ کے ذریعہ 

Porphyria  کی ہایچ کی ہاسکتی ہے۔ قسم کی تعیین کریے کے لئے پاخایے کی بھی

ہایچ کی ہاسکتی ہے۔ اگر گھرایے کے لوگوں کی ہایچ ہو رہی ہے اور قسم معلوم ہے 

تو یہ عام طور پر ایک ہین کی ہایچ اور ہین کے ایک ماہر کے پاس ریفرل کے ذریعہ 

 ایہام دیا ہاسکتا ہے ہو اس ہایچ سے متعلق مزید صلاح پی  کرے گا۔

 

 

Treatment of the Acute Porphyria is based on prevention of acute 

attacks. Avoidance of precipitating factors is important. A “safe 

drugs list” is available to ensure medications are considered safe 

 Porphyria Cutanae Tarda 

 Protoporphyria 

 Variegate Porphyria 

An X-Linked Dominant Protoporphyria has also been classified 

as a Porphryia in 2008. This is caused by a defect in the ALA 

Synthase enzyme. 

 

X  سے ہڑے ہوئے ایک ڈومییییٹProtoporphyria  ،8008کی بھی درہہ بیدی 

خامر  میں  ALA Synthaseکی حیثیت سے کی گئی ہے۔ یہ  Porphyriaمیں، ایک 

 ایک یق  کی وہہ سے ہوتا ہے۔

 

 

The different Porphyrias can be inherited by two different       

methods: autosomal recessive and autosomal dominance        

inheritance (for more information please see our inheritance   

leaflet).  Additionally Cutanea Tarda Porphyria is sometimes    

acquired due to factors that can make the disease become     

active.  These can be   different drugs, chemicals, diet, alcohol, 

sun exposure, hepatitis C, HIV and certain other conditions. 

 

دو مختلف طریقوں سے موروثی طور پر مل سکتا ہے: آٹوسومل  Porphyriasمختلف 

ریسیسیو اور آٹوسومل ڈومییییس  ای یریٹییس )مزید معلومات کے لئے برائے م ربایی 

 Cutanea Tardaای یریٹییس سے متعلقہ ہمارا کتابصہ دیکھیں(۔ اس کے علاو ، 

Porphyria  کبھی کبھی ایسے عیاصر کی وہہ سے حاصل ہوتا ہے ہو اس بیماری کو

سرگرم بیاسکتے ہیں۔ یہ مختلف یشہ آور اشیاء، کیمیائی مادے، غذا، الکحل، دھوپ میں 

 اور کصھ دیگر مخصو  عارضے ہوسکتے ہیں۔ C ،HIVآیا، ہیپاٹائٹس 

 

 

The Porphyrias are divided into two groups the Acute Porphyrias 

and the Cutaneous which affect the skin. 



Porphyrias  دو گروپوں میں تقسیم کئے ہاتے ہیں، اکیوٹAcute Porphyrias 

 ہو ہلد کو متاثر کرتے ہیں۔ Cutaneous Porphyriaاور 

 

 

The Acute Porphryias are inherited through Autosomal Dominant 

inheritance. Not everyone who inherits the gene develops    

symptoms. Approximately 10% will become ill. This group of   

Porphyrias occur very rarely in children. Almost all cases present 

after puberty. Females are more likely to develop the condition 

than males.  

 

آٹوسومل ڈومییییٹ ای یریٹییس کے ذریعہ موروثی طور پر میتقل  Porphyriasاکیوٹ 

ہوتے ہیں۔ ایسے ہر شخ  کے ایدر علامات  اہر ی یں ہوتی ہیں ہن میں موروثی طور 

کا یہ  Porphryriasلوگ بیمار پڑ ہائیں گے۔  %10پر یہ ہین میتقل ہوتا ہے۔ تقریبا 

گروپ بصوں میں ب ت شاذ و یادر ہی رویما ہوتا ہے۔ تقریبا تمام ہی معاملات بلوغت کے 

بعد پی  آتے ہیں۔ مردوں کے مقابلہ میں عورتوں کے ایدر اس عارضہ کے  اہر ہویے 

 کا امکان زیاد  ہوتا ہے۔

 

 

The symptoms of Acute Porphryia occur in “acute attacks”. The 

main symptom of an acute attack is severe abdominal pain and 

can be accompanied by nausea, vomiting, constipation, pains in 

the back, arms and legs, muscle weakness especially in the     

upper arms and legs, rapid heart beat, increased blood pressure, 

confusion, hallucinations and possibly seizures. Also the urine 

can be discoloured red due to an excess of porphyrins, after    

exposure to light. The attacks can be precipitated by some      

prescribed medicines, such as some anti epileptic medications 

and some antibiotics, hormone imbalances in women, infection, 

stress and poor diet. 

 

کی علامات "شدید حملے" میں رویما ہوتی ہیں۔ کسی شدید حملہ کی  Porphyriaاکیوٹ 

خا  علامت پیٹ کا سخت درد ہے اور اس کے ساتھ متلی، قے، قبض، پیٹھ، بازوؤں 

اور ٹایگوں میں درد، عضلاتی کمزوری خا  طور پر بازو کے اوپری حصوں اور 

ٹایگوں میں، دل کی تیز دھڑکن، بڑھا ہوا بلڈ پریشر، الہھن، وہم اور ممکیہ طور پر 

کی زیادتی کی وہہ  porphyrinsدورے پی  آسکتے ہیں۔ ییز دھوپ میں آیے کے بعد، 

سے پیشاب کا ریگ سرخ ہوسکتا ہے۔ حملے کصھ تہویز کرد  دواؤں ہیسے کصھ مرگی 

مخالف دواؤں اور کصھ ہراثیم ک  دواؤں، عورتوں میں ہارمون کے عدم توازن، 

 ایفیکشن، تیاؤ اور خراب غذا کے ذریعہ قبل از وقت ہوسکتے ہیں۔

 

 

The Cutaneous Porphyrias are caused by porphyrins circulating 

in the bloodstream which absorb energy from the sunlight.      

Energy is released and causes fragile, painful and/or blistering of 

the skin in sun-exposed areas. Cutanea Tarda Porphyria is the 

most common porphyria and usually only affects adults. There 

are effective treatments for this condition. Congenital              

Erythropoietic Porphyria (CEP)_ is very rare and usually affects 

infants and children. It often requires specialist care at one of the 

main centres that deals with Porphryia. (In the UK these are 

based in London and Cardiff). Both Variegate Porphyria and    

Hereditary Coproporphyria affect mainly adults and have      

symptoms including blistering and sores on the skin.  Porphyria 

is inherited in an autosomal recessive fashion and usually affects 

infants and children. The pain starts within 10-20 minutes of    

exposure to sunlight. Due to the age of the child and the fact that 

these symptoms often occur when the child is first exposed to 

sunlight the first signs of this condition are the child crying and 

becoming distressed. Soreness of the skin can be relieved by 

cold water and cold compressors.  

 

Cutaneous Porphyrias  خون کی یالی میں گرد  کریے والےporphyrins  کی

وہہ سے ہوتے ہیں ہو سورج کی روشیی سے توایائی ہذب کرتے ہیں۔ توایائی خارج 

ہوتی ہے اور دھوپ میں آیے والے حصوں میں ہلدی کمزوری، تکلیف اور/یا آبلہ کا 


